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INTRODUCCl6N
La Oistrofia Miot6nica (OM) es una enfermedad de herencia autos6mica dominance causada
por la expansion inestable de un triplete (CTG)n en la regi6n 3' no traducida (3'UTR), del gen
de la rniotonin protein kinasa (MPK) que mapea en 19q13.3. Es un desorden multisistemico,
caracterizado por miotonta, debilidad muscular, cataratas , defectos en la conducci6n cardiaca,
retardo mental y atrofia testicular. La forma mas comun es la del adulto, cuya incidencia es de
1 en 8.000, de expresion es variable, ancicipaci6n e impronta genetica y cuya prevencion es diff-
cil porque al inicio de los stntomas, se tiene descendencia en la mayorfa de los cases.
EItriplete (CfG)n presenta de 5 a 30 repeticiones en la poblaci6n normal, los afecrados presen-
tan mas de 50 repeticiones y la severidad de la OM se correlaciona con el numero de tripletas
presentes. Se disefto un protocolo para e! analisis de hasta lOO repeticiones CTG, basado en
PCR, para realizar el tamizaje para detectar los alelos normales en la poblaci6n y pequerias
expansiones en individuos afectados por OM.
MATERIALES Y METODOS
Se analizaron cinco familias afectadas por OM y 56 personas sanas. Se extrajo DNA gen6mico
a partir de sangre total. Se realize amplificaci6n mediante PCR tomando como base secuencias
y protocolos publicados. Los productos amplificados se separaron por electroforesis en un
Secuenciador Pharmacia ALF Express y se realize el analisis y la determinacion de los alelos
en los fragmentos amplificados.
RESULTADOS
Los resultados mostraron un micrcsarelite simple con unidad repetida trinucleottdica (CTG)n.
Todos los individuos mostraron que la PCR es altamente sensible y reproducible para pro-
ductos menores de 500 pb. EI fndice de heterocigocidad fue de 80% y los alelos mas cornu-
nes fueron el 5 y el 13.
En las familias analizadas se identificaron diez personas con expansiones bajo (CTG)35, deter-
minando su estado de sana y no portador asintomatico para OM. Ocho afectados con OM,
presentaron un alelo normal y otro no visible por esta metodologfa (alelo silence), presumible-
mente por tener un numero mayor de (CTG)35. En estos afeccados, sugiere realizar Southern
blot para evidenciar el alelo mutante causal de ta enfermedad.
